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de las tomas e hipoactividad
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Caso clínico
Recién nacido de 6 días de vida, que es traído al Servicio 

de Urgencias por disminución de la ingesta, irritabilidad e 
hipoactividad intermitente de 2 días de evolución. Afebril. 
Sin clínica gastrointestinal ni catarral.

Antecedentes personales

Embarazo controlado, ecografías y serologías normales. 
O´Sullivan negativo. Hipotiroidismo gestacional controlado 

con tratamiento sustitutivo. Estreptococo del grupo B nega-
tivo en exudado vaginal y rectal. Cesárea programada en la 
semana 39 por macrosomía. PRN: 4.380 g (P97). Hipoglu-
cemia precoz asintomática a las 10 horas de vida, que precisó 
aportes intravenosos de glucosa durante 48 horas.

Antecedentes familiares

Padres sanos no consanguíneos, originarios de República 
Dominicana. Hermana de 10 años sana.

Resumen
Neonato de 6 días de vida, traído a Urgencias por 
disminución de la ingesta, irritabilidad e hipoactividad 
intermitente. A su llegada, se objetiva triángulo de 
evaluación pediátrico inestable (apariencia alterada y 
trabajo respiratorio), procediéndose a la estabilización 
inicial. Realizamos una serie de preguntas para 
realizar el diagnóstico diferencial y establecer un 
adecuado abordaje terapéutico.

Abstract
A 6 day-old newborn was brought to the Emergency 
Department due to decreased intake, irritability 
and intermittent lethargy. Upon arrival, an unstable 
pediatric assessment triangle (altered appearance 
and respiratory distress) was observed. Initial 
stabilization was performed. A series of questions 
is made to generate a differential diagnosis and 
establish an adequate therapeutic approach.
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Exploración física

Peso: 4.200 g (P92, +1,43 DS); TA: 45/37 mmHg; FC: 
150-160 lpm; Sat.: 93-94%; FR: 65 rpm; Tª 37,2ºC (rectal). 
Regular estado general. Palidez cutánea y mucosa. Relleno 
capilar: 2-3 segundos. Mucosas húmedas. Pulsos presentes 
y simétricos. Sin exantemas ni petequias. Taquipnea, leve 
tiraje subcostal. Auscultación pulmonar con murmullo vesi-
cular conservado, buena entrada de aire bilateral y sin ruidos 
patológicos. Auscultación cardíaca con ruidos cardíacos rít-
micos, sin soplos. Abdomen blando y depresible, no doloroso. 
Hepatomegalia de 1-2 cm bajo reborde costal. Orofaringe 
y otoscopia bilateral sin hallazgos. No adenopatías signifi-
cativas. Letárgico. Poco reactivo a estímulos. Movimientos 
espontáneos pobres y ref lejos disminuidos. Leve hipotonía 
generalizada. Pupilas midriáticas poco reactivas. Fontanela 
anterior normotensa.

1.	 Dentro del diagnóstico diferencial, ¿cuál de estas opciones 
le parece prioritaria tratar?
a.	 Sepsis neonatal.
b.	 Enfermedad metabólica.
c.	 Cardiopatía congénita descompensada.
d.	 Intoxicación por fármacos u otras sustancias.
e.	 Hemorragia intracraneal.

2.	 Durante la estabilización inicial, se procede a la adminis-
tración de sueroterapia con suero salino fisiológico 0,9% 
a 20 ml/kg, se coloca mascarilla con reservorio para oxi-
genoterapia y se administran primeras dosis de antibió-
tico (ampicilina y gentamicina). Tras el abordaje inicial, 
se obtienen los resultados de las pruebas complementa-
rias solicitadas. Hemograma: Hemoglobina: 11,8 g/dl; 
18.900 leucocitos/mm3 (11.500 neutrófilos/mm3, 3.400 
linfocitos/mm3), 348.000 plaquetas/mm3. Bioquímica: 
Glucosa: 92 mg/dl; Fosfatasa alcalina: 130 U/L; GGT: 58 
U/L; GOT: 39 UI/L; GPT: 55 UI/L; Bilirrubina total: 
8,4 mg/dL; Bilirrubina directa: 0,8 mg/dL; Urea: 11 mg/
dL; Creatinina: 0,76 mg/dL; Sodio: 138 mmol/L; Cloro: 
100 mmol/L; Potasio: 5,2 mmol/L; Calcio: 7,3 mg/dL; 
Proteínas: 3,6 g/dL; Albúmina: 2,5 g/dL; Proteína C reac-
tiva: <0,1 mg/dL. Procalcitonina 0,4 ng/dl. Coagulación: 
Tiempo de protrombina: 16,8 segundos; I.N.R.: 1,54; 
Fibrinógeno: 112 mg/dl. Tiempo de tromboplastina par-
cial activada: 25 segundos. Gasometría: pH 7,49; PCO2: 
29 mmHg; PO2: 61 mmHg; HCO3-: 22 mmol/L; EB: 2 
mmol/L; Láctico: 3,2 mmol/L. Orina: tira reactiva sin 
alteraciones patológicas. Análisis de sedimento: normal. 
Radiografía de tórax: sin hallazgos patológicos, ¿llevaría 
a cabo alguna otra prueba diagnóstica?
a.	 Si, dado el estado general y la edad del paciente, se debe 

realizar punción lumbar inmediatamente.
b.	 No, no precisa punción lumbar. Mantenemos ampicilina 

y sustituimos gentamicina por cefotaxima, cubriendo la 
posibilidad de infección en el sistema nervioso central.

c.	 Antes de realizar la punción lumbar, solicitaría tóxicos 
en orina, ecografía transfontanelar y niveles de amonio.

d.	 No en el momento actual, se deben esperar unas horas 
para valorar repetir la analítica sanguínea.

e.	 Solicitaría exclusivamente ecografía transfontanelar.

3.	 Se extraen niveles de amonio para valorar la posibilidad 
de enfermedad metabólica y se solicita ecografía trans-
fontanelar. Obtenemos amonio de 1.515 μmol/L. Ante 
los hallazgos clínicos y analíticos, ¿qué actitud le parece 
la MENOS adecuada?
a.	 Derivar inmediatamente, sin realizar ninguna medida 

previa, a centro hospitalario con UCI neonatal.
b.	 Repetir niveles de amonio para confirmar la hiperamo-

niemia.
c.	 Iniciar tratamiento específico de la hiperamoniemia 

neonatal de origen desconocido antes de esperar al re-
sultado de la segunda determinación de amonio.

d.	 Iniciar tratamiento de forma precoz, puede evitar com-
plicaciones graves.

e.	 Contactar con laboratorio de cribado neonatal de su 
Comunidad Autónoma para conocer resultados de cri-
bado metabólico.

4.	 Se confirma en laboratorio los niveles de amonio con 
nueva muestra. Resultado de la ecografía transfontanelar: 
sin hallazgos relevantes. Ante la sospecha de enfermedad 
metabólica, se extraen muestras de sangre y orina para 
ser enviadas al Centro de Diagnóstico de Enfermedades 
Moleculares (CEDEM) y se traslada a UCI neonatal para 
completar tratamiento específico. Sobre el tratamiento 
específico antes del traslado, ¿cuál de las siguientes opcio-
nes le parece ERRÓNEA?
a.	 Además del aporte de altos niveles de glucosa, se deben 

aportar lípidos y proteínas vía intravenosa para evitar el 
catabolismo.

b.	 Se debe iniciar la administración de arginina, cofactores 
y N-carbamilglutamato, lo antes posible.

c.	 El tratamiento que debe recibir depende de los niveles 
de amonio.

d.	 La hemofiltración puede ser necesaria en los casos más 
graves.

e.	 La monitorización cardiorrespiratoria es obligada en 
estos pacientes.

5.	 El paciente inicia, en centro de origen, tratamiento con 
N-carbamilglutamato, L-arginina, biotina, y carnitina, y 
se asocia, a su llegada a la UCI, benzoato sódico y hemo-
filtración. Se normalizan niveles de amonio a las 8 horas, 
tras inicio de depuración extrarrenal. Dentro del grupo 
de enfermedades metabólicas que cursan con hiperamo-
niemia en el periodo neonatal, ¿cuál es la más frecuente?
a.	 Trastornos de la beta oxidación de ácidos grasos.
b.	 Trastornos del ciclo de la urea.
c.	 Acidemias orgánicas.
d.	 Hiperinsulinismo-hiperamoniemia.
e.	 Atrofia gyrata.
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Respuestas correctas
Pregunta 1. Respuesta correcta:  a. Sepsis neonatal. 

Comentario
Dentro del diagnóstico diferencial del neonato con mal 

estado general e hipoactividad, lo más probable es que estemos 
ante un cuadro de sepsis neonatal. El resto de diagnósticos 
deben tenerse en cuenta, pero son mucho menos frecuentes.

Pregunta 2. Respuesta correcta:  c. Antes de realizar la 
punción lumbar, solicitaría tóxicos en orina, ecografía trans-
fontanelar y niveles de amonio.
Comentario

El principal diagnóstico de sospecha es un cuadro séptico, 
sin embargo, se debe solicitar el resto de pruebas diagnósticas 
propuestas para descartar el resto de procesos. Se debe realizar 
ecografía transfontanelar para descartar hemorragia intracra-
neal, así como para detectar signos de hipertensión intracraneal. 
También, se deben solicitar niveles de amonio por la posibili-
dad de que pudiera tratarse de una enfermedad metabólica, y 
esperar al resultado. No se debe efectuar una punción lumbar 
hasta conocer el resultado de la ecografía transfontanelar y de 
la cifra de amonio, por el alto riesgo de favorecer el enclava-
miento cerebral, si esta supera los 150 μmol/L.

Pregunta 3. Respuesta correcta:  a. Derivar inmediata
mente, sin realizar ninguna medida previa, a centro hospita-
lario con UCI neonatal.
Comentario

Existen múltiples medidas a adoptar antes de iniciar el 
traslado de un paciente en el que se sospeche enfermedad 
metabólica, por lo que trasladarlo directamente no parece 
razonable. También es importante recordar que la primera 
causa de hiperamoniemia es una mala extracción o un mal 
procesamiento de la muestra. La muestra puede ser de sangre 
venosa o arterial, y su extracción ha de hacerse siempre en 
reposo muscular y sin hipoxia (sin comprimir ni sujetar). La 
sangre se deposita en tubo con EDTA, se transporta en frío y 
debe ser procesada en una hora como máximo. Se recomienda 
iniciar tratamiento específico si la sospecha clínica es alta, 
mientras se espera a la segunda determinación, para confirmar 
el hallazgo encontrado, ya que estos pacientes pueden sufrir 
un deterioro importante en pocas horas. Ante este hallazgo, 
es importante entrar en contacto con el laboratorio de cribado 
neonatal para conocer resultados de cribado metabólico, per-
mitiendo esta información llevar a cabo un abordaje óptimo.

Pregunta 4. Respuesta correcta:  a. Además del aporte de 
altos niveles de glucosa, se deben aportar lípidos y proteínas 
vía intravenosa para evitar el catabolismo.
Comentario

Como medida inicial, se debe frenar el catabolismo 
mediante el aporte del sustrato energético adecuado. Ante la 
sospecha de una enfermedad metabólica sin filiar, es funda-
mental evitar administrar aquellas sustancias que pudieran 
deteriorar al paciente. Esto se consigue administrando altos 
aportes de glucosa, como sustrato energético único y retirando 
por completo el aporte de lípidos, proteínas y cualquier otro 
hidrato de carbono, hasta no conocer la causa del defecto 

metabólico que ha provocado la hiperamoniemia. Si no existe 
la posibilidad de tolerar por vía oral, se debe administrar 
suero glucosado 10% intravenoso (10-15 mg/kg/min de glu-
cosa) junto con iones(1). En caso de poder tolerar nutrición 
enteral, se deben administrar tomas por vía oral, sonda naso-
gástrica o sonda nasoyeyunal cada 2-4 h o a débito continuo 
con dextrinomaltosa (polímero de glucosa). El tratamiento 
farmacológico se decide en función de los niveles de amonio. 
Estos fármacos pueden actuar estimulando el ciclo de la urea 
(L-arginina y N-carbamilglutamato), favoreciendo la elimina-
ción de amonio mediante vías alternativas (benzoato sódico, 
fenilacetato y fenilbutirato) o mejorando vías metabólicas de 
otros errores del metabolismo que secundariamente inhiben 
el ciclo de la urea y producen hiperamoniemia (carnitina, 
hidroxicobalamina y biotina).

Pregunta 5. Respuesta correcta:  b. Trastornos del ciclo 
de la urea.
Comentario

Los trastornos del ciclo de la urea son la causa más fre-
cuente dentro del grupo de enfermedades metabólicas que cur-
san con hiperamoniemia, seguido de las acidemias orgánicas 
y de los trastornos de la beta oxidación. El hiperinsulinismo 
asociado a hiperamoniemia, también se trata de una entidad 
rara, pero que destaca por presentar hipoglucemia variable, 
3-OH-butirato < 0,3 mmol/L y amonio < 300 μmol/L.

A las 24 horas del ingreso, se obtienen los resultados ini-
ciales desde CEDEM, objetivándose en las muestras de sangre 
y orina, alteraciones compatibles con trastorno del ciclo de la 
urea secundario a déficit de OTC (Ornitín-Transcarbamilasa), 
que se confirmará  en estudio genético meses más tarde.

Discusión
Las enfermedades metabólicas son una entidad rara, de 

etiología variable, pero que deben descartarse siempre en cual-
quier neonato con afectación del estado general de causa no 
aclarada (vómitos, irritabilidad, decaimiento, etc.), especial-
mente si ha existido un periodo anterior libre de síntomas(1). 
Es importante recordar que no todos los trastornos metabó-
licos cursan con hiperamoniemia, por lo que la presencia de 
niveles de amonio en rango de normalidad, no nos excluye 
el diagnóstico de metabolopatía ante otros hallazgos con-
gruentes.

La presentación clínica de la hiperamoniemia es muy 
variable en función de la edad, de la gravedad y del defecto 
metabólico(2). Durante el periodo neonatal, suele presentarse 
de forma aguda, como recién nacido que, a las pocas horas/
días de vida, comienza con: succión débil, hipotonía, letargia 
progresiva y/o convulsiones, progresando rápidamente a coma 
y muerte. Durante el periodo de lactante y niño pequeño (30 
días-3 años), además de la sintomatología aguda, se puede 
presentar de manera subaguda con: retraso de crecimiento, 
vómitos recurrentes, síntomas digestivos, retraso psicomotor 
y síntomas neurológicos larvados. Por encima de los 3 años, 
las manifestaciones clínicas varían, desde cuadros de ence-
falopatía aguda inespecífica hasta manifestaciones subagu-
das/crónicas, como: trastornos de aprendizaje, alteración del 
comportamiento, síntomas psiquiátricos, desorientación y/o 
encefalopatía aguda en relación con ingesta proteica, fiebre 
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y/o estrés. La hiperamoniemia es una urgencia vital y no se 
debe retrasar el inicio del tratamiento. Además de las pruebas 
complementarias solicitadas durante el abordaje inicial, es 
fundamental tomar las muestras necesarias para el diagnós-
tico etiológico antes de iniciar tratamiento. Las muestras a 
tomar son: muestra de sangre completa en un tubo con EDTA 
(aminoácidos, acilcarnitinas y ácidos orgánicos), sangre seca 
en papel de filtro (valdría una tarjeta de cribado neonatal) y 
muestra de orina (aminoácidos y ácidos orgánicos). Se deben 
tomar antes de iniciar tratamiento farmacológico. La figura 1 
nos ofrece una aproximación diagnóstica al paciente con hipe-
ramoniemia de etiología desconocida, hasta que obtengamos 
los resultados definitivos. En cuanto al tratamiento, tiene 
como objetivo disminuir los niveles de amonio, lo antes posi-
ble, hasta < 50 μmol/L (80 μg/dl).

En todos los casos, se debe suspender el aporte de pro-
teínas y lípidos, y aportar las calorías necesarias en forma 
de glucosa a dosis de 10-15 mg/kg/min (vía intravenosa con 
glucosado 10% y/o por vía enteral con dextrinomaltosa)(2). 
Si existe glucemia > 140 mg/dl, es preferible añadir insulina 
(0,05-0,2 U/kg/h) antes que disminuir los aportes de glucosa 
para evitar al máximo el catabolismo. Se deben administrar 
fármacos que deriven el amonio a productos no tóxicos, o que 
activen el ciclo de la síntesis de urea y cofactores de posibles 
reacciones enzimáticas que puedan estar afectadas(3). El tra-
tamiento farmacológico es urgente y las medidas a adoptar 

dependen de los niveles de amonio. Ante la presencia de cifras 
entre 100-150 (180 neonato) μmol/L, se debe administrar 
L-arginina 700 mg/kg/día, cofactores y añadir N-carbamil 
glutamato a 100 mg/kg/día, por vía oral-enteral. En presencia 
de cifras entre 150-350 μmol/L, se debe ingresar en la UCI 
y añadir fenilbutirato 500 mg/kg/día y benzoato 500 mg/kg/
día (no, si se sospecha una afectación de la beta oxidación de 
ácidos grasos). Si presenta > 350 μmol/L, se añadirán medidas 
de depuración extrarrenal.

Palabras clave
Neonato; Error congénito del metabolismo; Hiperamo-

niemia; Newborn; Inborn errors of metabolism; Hyperam-
monemia.
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Figura 1.  Diagnóstico diferencial hiperamoniemia.  
ARG1: arginasa;  ASL: arginosuccínico liasa;  ASS: arginosuccínico sintetasa;  CR: cadena respiratoria;  HTRN: hiperamoniemia 
transitoria del recién nacido;  CIT: citrina;  CPS1: carbamilfosfato sintetasa;  HHH: hiperamoniemia, hiperornitinemia, homocitrulinuria; 
HI‑HA: hiperinsulinismo-hiperamoniemia;  HMG: aciduria 3-OH 3-metil glutárica;  IPL: intolerancia a proteínas con lisinuria; 
IVA: acidemia isovalérica;  MMA: acidemia metilmalónica;  NAGS: N-acetilglutamato sintetasa;  OAT: ornitín aminotransferasa; 
OTC: ornitín transcarbamilasa;  PA: acidemia propiónica;  PC: piruvato carboxilasa;  PDH: piruvato deshidrogenasa;  5PCS: pirrolidina 
5-carboxilato sintetasa;  VA-CA: anhidrasa carbónica.
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Caso clínico MIR. Haz tu diagnóstico

Lactante con hipopotasemia

M. Polo de Dios*, M. Sánchez Magdaleno*, 
T. Pavón López*, C. Criado Muriel**
*Residente Hospital Universitario de Salamanca.  
**Médico adjunto especialista en Nefrología Infantil Hospital Universitario 
de Salamanca. Servicio Nefrología Infantil. Hospital Universitario de Salamanca

Caso clínico
Niña de 18 meses, de etnia gitana, que presenta en una 

analítica de sangre (extraída en el contexto del estudio de 
un cuadro febril sin foco), un potasio de 1,2 mmol/L. No 
presentaba vómitos ni diarrea. No refería debilidad muscu-
lar, mialgias ni otra sintomatología acompañante. No refería  
tratamientos ni patología previa. Electrocardiograma normal. 
Tensión arterial normal.

Resto de la analítica normal, exceptuando una leve alca-
losis metabólica. Constantes conservadas.

1.	 Ante la hipopotasemia de nuestro paciente, ¿cuál sería la 
prueba complementaria que nos daría más información?
a.	 Iones en orina en micción aislada.
b.	 Orina de 24 horas.
c.	 Radiografía de tórax.
d.	 Función hepática.
e.	 Ecocardiograma.

2.	 Nuestra paciente, de raza gitana, presenta: hipopotasemia, 
pérdida de potasio por la orina, presión arterial normal. 
En los iones en orina, también destaca una hipocalciuria. 
Ante estos hallazgos, ¿cuál podría ser el diagnóstico de 
sospecha?

a.	 Síndrome de Liddle.
b.	 Síndrome de Bartter.
c.	 Síndrome de Gitelman.
d.	 Síndrome de Fanconi.
e.	 No presenta tubulopatía.

3.	 ¿Qué dato nos ayudaría más en el diagnóstico diferencial 
entre el síndrome de Bartter y el Gitelman?
a.	 Calcio en orina.
b.	 Magnesio en sangre.
c.	 Potasio en sangre.
d.	 Calcio en sangre.
e.	 Cloro en sangre.

4.	 ¿Cuál es el tratamiento fundamental del síndrome de 
Gitelman?
a.	 Suplementos de potasio y magnesio.
b.	 Inhibidores de la enzima conversora de angiotensina 

(IECA) y potasio.
c.	 Suplementos de potasio y fósforo.
d.	 Calcio antagonistas y suplementos de magnesio.
e.	 Suplementos de fósforo y magnesio.

Resumen
Lactante de 18 meses que por episodio febril sin 
foco se realiza analítica, objetivándose un potasio 
de 1,2 mmol/L y resto de iones normales. Tensión 
arterial normal. Electrocardiograma normal. 
No vómitos ni diarrea.

Abstract
18 month-old toddler in whom a blood test is 
performed in the context of fever, showing a 
potassium of 1.2mmol / L and with otherwise 
normal ions. Blood pressure and electrocardiogram 
are normal. There is no vomiting or diarrhea. 
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Respuestas correctas

Pregunta 1. Respuesta correcta:  a. Iones en orina en micción 
aislada.

Comentario

La hipopotasemia (Fig. 1) podría ser debida a pérdidas 
renales, digestivas y por piel. Nuestra paciente no sugiere 
patología gastrointestinal, por lo que la prueba complemen-
taria que nos daría más información serían los iones en orina. 
Y la forma ideal de recogerlo sería en una micción aislada, 
coincidente con la analítica de sangre. Una vez obtenidos los 
iones en orina, se calculará la excreción fraccionada de potasio 
(EFK), que nos ayudará en el diagnóstico diferencial entre una 
hipopotasemia de origen renal y extrarrenal. Considerando 
normal una EFK (%) de 8,43 ± 3,24. Si estuviese aumentado, 
nos indicaría pérdida renal de potasio.

La fórmula es la siguiente:

Creatinina plasmática x Potasio en orina
                               x100

Creatinina en orina x Potasio plasmático

Nuestra paciente tenía una EFK de 16%, por lo que está 
elevada, considerando, por tanto, que hay una pérdida renal 
de potasio.
b.	 En la práctica está restringida a pacientes continentes. Los 

iones en orina en micción aislada junto con la analítica nos 
daría más información que la orina de 24 horas.

c.	 Radiografía de tórax. No estaría indicada en un primer 
momento.

d.	 Función hepática. No estaría indicado en un primer 
momento.

e.	 Ecocardiograma. No estaría indicado en un primer 
momento.

Pregunta 2. Respuesta correcta:  c. Síndrome de Gitelman.

Comentario

El síndrome de Gitelman es de herencia autosómica 
recesiva. Las mutaciones responsables se localizan en el gen 
SCL12A3, que codifica el cotransportador de sodio-cloro, con 
depleción de volumen secundariamente, por lo que se produce 
una estimulación del sistema renina angiotensina aldosterona, 
con hipopotasemia y alcalosis metabólica consecuente.
a.	 El síndrome de Liddle se produce por una mutación en el 

gen que codifica para el canal de sodio, por lo que aumenta 
la reabsorción del sodio y, por tanto, un aumento de reab-
sorción de agua, que condiciona una hipertensión y edemas.

b.	 El síndrome de Bartter, condicionado por una alteración 
genética en el transportador sodio- 2cloro- potasio. Puede 
producir una hipopotasemia grave, alcalosis metabólica, 
hipercalciuria e hipomagnesemia.

d.	 El síndrome de Fanconi cursa con pérdida urinaria de todo 
tipo de sustancias, excepto de magnesio. Se produce una 
acidosis secundaria al defecto en la reabsorción de bicar-
bonato.

e.	 Sí presenta una tubulopatía.

Pregunta 3. Respuesta correcta: a. Calcio en orina.

Comentario

En el síndrome de Bartter hay hipercalciuria y en el sín-
drome de Gitelman hipocalciuria. En ambos hay hipopota-
semia e hipomagnesemia. Pudiendo haber excepciones.
b.	 Magnesio en sangre. En ambos hay hipomagnesemia.
c.	 Potasio en sangre. En ambos hay hipopotasemia.
d.	 Calcio en sangre. Lo que nos diferencia ambos es el calcio 

en la orina.
e.	 Cloro en sangre. No se objetivan diferencias.

Pregunta 4. Respuesta correcta: a. Suplementos de potasio 
y magnesio.

Comentario

El tratamiento comprende: suplementos de potasio (clo-
ruro potásico), magnesio en forma de sales, indometacina o 
diuréticos ahorradores de potasio, y una dieta rica en potasio, 
magnesio y sodio.
b.	 Inhibidores de la enzima conversora de angiotensina 

(IECA) y potasio. El tratamiento fundamental son los 
suplementos de potasio y magnesio.

c.	 Suplementos de potasio y fósforo. El tratamiento funda-
mental son los suplementos de potasio y magnesio.

d.	 Calcio antagonistas y suplementos de magnesio. El tra-
tamiento fundamental son los suplementos de potasio y 
magnesio.

e.	 Suplementos de fósforo y magnesio. El tratamiento fun-
damental son los suplementos de potasio y magnesio.

K orina < 20 mEq/L K orina > 20 mEq/L

Presión arterial

Normal o Baja

Calcio orina Síndrome 
Liddle

Alta

Alto Bajo

Bartter Gitelman

HIPOPOTASEMIA

- Dieta baja en potasio
- Pérdida de potasio 

por sudor (fibrosis 
quística)

- Pérdida digestiva 
(vómitos, diarrea)

- Uso de Beta2 
agonistas, insulina...

Figura 1. Algoritmo de hipopotasemia.
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Discusión

El síndrome de Gitelman(1) es de herencia autosómica 
recesiva. Se debe a mutaciones en el gen SLC12A3, que 
codif ica el cotransportador Na-Cl, ubicado en el túbulo 
distal. Es el lugar de acción de los diuréticos tipo tiazidas. 
La inactividad de este cotransportador produce una pérdida 
de ClNa, con depleción de volumen secundariamente. Ello 
conlleva a una estimulación del sistema renina–angioten-
sina- aldosterona, con hipopotasemia y alcalosis metabólica 
consecuente. También hay una reducción en la expresión del 
canal de magnesio, por lo que hay hipomagnesemia y un 
aumento de la reabsorción de calcio, causando hipocalciu-
ria, ya que al no reabsorberse sodio, el calcio no tiene con 
quien intercambiarse. Este dato nos permite el diagnóstico 
diferencial con el Bartter.

La clínica puede ser inexistente en la mayoría de los casos 
o expresarse en formas leves o incluso graves. Hay: avidez por 
la sal, presión arterial baja o normal, intolerancia al ejercicio, 
debilidad muscular y retraso en el crecimiento. Las formas 
graves producirían tetania o convulsiones.

Puede haber alteraciones del electrocardiograma.

El diagnóstico diferencial se hace con el síndrome de Bar
tter y con la hipomagnesemia de origen renal con hipocalciuria.

El tratamiento es con suplementos de potasio (cloruro 
potásico), magnesio en forma de sales, indometacina o diu-
réticos ahorradores de potasio. Y una dieta rica en potasio, 
magnesio y sodio.

Palabras clave
Síndrome de Gitelman; Hipopotasemia; Alcalosis metabó-

lica; Gitelman Syndrome; Hypokalemia; Metabolic alkalosis.
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